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Einleitung

Das Beckwith-Wiedemann-Syndrom (BWS) tritt in
einer Inzidenz von 1-5/10.000 Einwohner auf. Das
Vererbungsmuster ist heterogen mit autosomal do-
minantem, in manchen Fillen unklarem Erbgang,
je nach bestehender Mutation.

Es ist charakterisiert durch eine Triade aus
Makroglossie, Visceromegalie und Omphalocele
sowie einer erhohten Inzidenz an embryonalen
Tumoren (Hepatoblastom, Wilms-Tumor), Hypo-
glykamien und Herzfehlbildungen. In einer rezen-
ten Publikation von Kagan et al. werden weitere
sonographische Hinweiszeichen auf das BWS, wie
Plazentamegalie, Ratio von Kopfumfang (KU) zu
Femurlinge (FL) > 95. Perzentile, stark erhohte
HCG-Werte, OHSS-dhnliche Ovarien sowie die
Moglichkeit der Identifikation des fetalen Pankreas
beschrieben.

Fallbericht

Im folgenden berichten wir tiber den Fall einer
29-jdhrigen Zweitgebarenden, die in Schwanger-
schaftswoche (SSW) 11+2 an unserer fetalen Ri-
siko-Ambulanz mit Zuweisungsdiagnose Verdacht
auf Blasenmole vorstellig wurde. Hierorts fielen
eine deutlich vakuolig verdickte Plazenta sowie
eine fragliche Omphalocele auf.

Die Patientin wurde in SSW 13+2 zu einer
neuerlichen Kontrolle bestellt. Bei der Wiedervor-
stellung hatte bereits auswirts eine Chorionzotten-
biopsie stattgefunden, welche einen normalen Ka-
ryotyp ergab. Die Omphalocele konnte zu diesem
Zeitpunkt bestitigt werden. Im weiteren Verlauf
fiel sowohl in der 16. SSW als auch in der 20. SSW
ein verzogertes Wachstum unter der 10. Perzentile
auf und die Plazenta zeigte sich weiterhin vakuolig
verdickt, die Omphalocele mit Darm und Leber-
inhalt darstellbar.

In SSW 22+4 wurde eine fetale Magnetresonanz-
untersuchung (fMRT) durchgefiihrt, welche den
Verdacht auf ein BWS ergab. Eine Untersuchung
der Plazentazotten auf BWS wurde nachgefordert
und ergab einen positiven Befund.

2. Omphalocele in SSW 23+2

3. Plazenta SSW 23+2
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Die Eltern entschieden sich nach ausfiihrlicher
Aufklarung zur Fortfithrung der Schwangerschaft
und gegen einen Schwangerschaftsabbruch. Im
weiteren Verlauf kam es zur Ausbildung eines Poly-
hydramnion mit gleichzeitiger Zervixinsuffizienz.
Die Patientin verweigerte die Fruchtwasserent-
lastungspunktion und in weiterer Folge kam es
in SSW 29+4 zu unhemmbaren Wehen. Es wurde
eine sekundare Sectio durchgefiihrt und das Kind
auf der Neonatologie versorgt.

Phinotypisch zeigte das Neugeborene alle Merk-
male eines BWS sowie zusatzlich eine Rhizomelie
der oberen und unteren Extremitit. In Lebensmi-
nute fiinfzehn erfolgte eine Intubation, welche sich
auf Grund der Makroglossie schwierig gestaltet.
Die Omphalocele konnte in den ersten Lebenstagen
problemlos verschlossen werden. Im weiteren Ver-
lauf kam es zu einem generalisierten Krampfge-
schehen mit schwieriger Intubationssituation und
Reanimation. Das Kind zeigte auch im weiteren
Verlauf immer wieder Apnoen mit Pressattacken
und EEG-Veranderungen.

Eine genetische Begutachtung wurde veranlasst
und ergab den Verdacht auf Ubergangsphanotyp
von BWS und skelettire Zeichen eines IMAGE-

Syndroms (IUGR, metaphysare Dysplasie mit ver-
kiirzten Gliedmafien, kongenitaler adrenaler Hy-
poplasie, Genitalanomalien), wobei das Kind erst
im weiteren Verlauf eine Nebenniereninsuffizienz
ausbildete. Des weiteren kam es zu einer nekro-
tisierenden Enterokolitis I mit Laparotomie und
Adhisiolyse sowie zur Entstehung einer suspekten
Ovarialzyste, welche ebenfalls operativ entfernt
werden musste. Nach verlingertem stationiren
Aufenthalt konnte das Kind in die Tumornachsorge
ins St. Anna-Kinderspital entlassen werden.

Im weiteren Verlauf zeigt das Kind nun eine
weitgehend normale Entwicklung und steht un-
ter regelmafdigen logopadischen Kontrollen. Ein
Home-Monitoring der Sauerstoffsittigung zur
Kontrolle von moglichen Sattigungsabfillen bei
bestehender Makroglossie ist nach wie vor notig.
Ebenfalls wird eine chirurgische Korrektur der Ma-
kroglossie derzeit erwogen.
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